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magnética nuclear para observar
alteraciones en la sustancia blanca,
que en ocasiones pueden preceder
a la aparición de síntomas clínicos.
La localización de estas lesiones sue-
le ayudar a identificar el tipo de leu-
codistrofia. 
El diagnóstico de confirmación
requiere la determinación de la
actividad enzimática correspon-
diente; esta puede medirse en con-
centrado de leucocitos (glóbulos
blancos de la sangre) o en cultivo de
fibroblastos (células procedentes de
las células conjuntivas en vías de
proliferación), obtenidos de una
biopsia (operación que consiste en
extirpar en el individuo vivo un
fragmento de órgano o de tumor
con objeto de someterlo a examen
microscópico) de la piel. En ocasio-
nes para el diagnóstico definitivo se
precisan estudios genético-molecu-
lares además de los enzimáticos. 
Clínicamente se caracteriza por
nerviosismo hipersensibilidad, con-
vulsiones, atrofia del nervio óptico,
demencia, parálisis y ceguera. 
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ria y predominante de la
mielina del sistema nervioso central
(sistema formado por el encéfalo y
la médula espinal), aunque en
alguna de ellas se afecta además el
sistema nervioso periférico. Se
deben a un déficit enzimático
(enzima es la sustancia protéica
capaz de activar una reacción quí-
mica del organismo) y tienen una
base genética y hereditaria. 
Entendemos por enfermedades
desmielinizantes a las que se carac-
terizan por presentar destrucción de
la mielina en el curso de su evolu-
ción; esta destrucción puede ser pri-
maria, por defecto de las enzimas
que participan en la formación o el
mantenimiento de la mielina o
secundaria a procesos de carácter
vascular, infeccioso, inflamatorio,
autoinmune (reacciones agresivas
del organismo frente a sus propios
componentes, que se comportan
como antígenos) o tóxico. 
Las leucodistrofias forman un gru-
po heterogéneo atendiendo a su ori-
gen: La enfermedad de Krabbe y la
leucodistrofia metacromática son
esfingolipidosis; la adrenoleucodis-
trofia es una enfermedad peroxiso-
mal; la enfermedad de Pelizaeus
Merzbacher se debe a un déficit de
una proteína integrante de la mieli-
na. La enfermedad de Canavan al
efecto tóxico de una sustancia simi-
lar a un neurotransmisor de la corte-
za cerebral y la enfermedad de
Alexander, a una anomalía del astro-
cito. Ésta última se incluye tradicio-
nalmente entre las leucodistrofias
aunque la desmielinización sea
secundaria y probablemente no sea
hereditaria. 
Se manifiestan fundamentalmen-
te por alteraciones motoras y visua-
les. Las crisis convulsivas son raras y
el retraso mental es de aparición tar-
día, apareciendo con la afectación
axonal  secundaria. 
Desde el punto de vista anatomo-
patológico (la anatomía patológica
es el estudio de la estructura y mor-
fología de los tejidos en relación con
la enfermedad), todas las leucodis-
trofias tienen 3 rasgos característicos
comunes: una reacción macrofágica
leve o como mucho moderada, difu-
sa y no perivascular, con acúmulo de
diferentes tipos de sustancias en fun-
ción del tipo de leucodistrofia; un
aspecto atigrado de las lesiones
mielínicas, indicando áreas de mie-
lina normal y una afectación axonal
tardía con presencia de gliosis (pro-
liferación de la red neurológica)
astrocitaria. 
El diagnóstico de sospecha, en
función de la edad de comienzo y
las manifestaciones clínicas, se
orienta mediante estudios metabó-
licos en orina y plasma, así como
estudios neurofisiológicos y es
imprescindible realizar resonancia
Es la forma más común de leucodistrofia, una
enfermedad neurometabólica hereditaria rara
que afecta la sustancia blanca del cerebro;
pertenece al grupo de las esfingolipidosis. 
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EN LA IMAGEN DE LA IZQUIERDA,
RESONANCIA MAGNÉTICA (RNM)
QUE DEMUESTRA ALTERACIÓN
DIFUSA DE LA INTENSIDAD DE LA
SUSTANCIA BLANCA, CON ASPECTO
DESMIELINIZANTE, SIMÉTRICO
CON FORMACIONES EN EL POLO
DEL LÓBULO TEMPORAL, MÁS
EVIDENTE A LA IZQUIERDA.
EN LA IMAGEN DE LA DERECHA,
RNM QUE DEMUESTRA
ALTERACIÓN DIFUSA DE LA











convulsivas son raras y el
retraso mental es de
aparición tardía, apareciendo
con la afectación axonal
secundaria. 
